Результаты генотипирования 10 маркеров, ассоциированных с первичной эндотелиальной дистрофией роговицы (Фукса), в когорте из европейской части России by Скородумова Любовь Олеговна et al.
 V МЕЖДУНАРОДНАЯ КОНФЕРЕНЦИЯ “ПОСТГЕНОМ’2018” 
В ПОИСКАХ МОДЕЛЕЙ ПЕРСОНАЛИЗИРОВАННОЙ МЕДИЦИНЫ 
Казань                                               29 октября – 2 ноября 2018 
 
 
305 
УДК 617.713 
РЕЗУЛЬТАТЫ ГЕНОТИПИРОВАНИЯ 10 МАРКЕРОВ, АССОЦИИРОВАННЫХ 
С ПЕРВИЧНОЙ ЭНДОТЕЛИАЛЬНОЙ ДИСТРОФИЕЙ РОГОВИЦЫ (ФУКСА), В КОГОРТЕ 
ИЗ ЕВРОПЕЙСКОЙ ЧАСТИ РОССИИ 
Л.О. Скородумова1, А.В. Белодедова2, О.П. Антонова2, Е.И. Шарова1, О.В. Селезнева1, Т.А. Акопян1, 
Е.С. Кострюкова1, Б.Э. Малюгин2 
1ФНКЦ физико-химической медицины ФМБА России; 2НМИЦ Межотраслевой научно-технический ком-
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Первичная эндотелиальная дистрофия роговицы Фукса (ДФ) является наследственным заболева-
нием глаза. При ДФ клетки эндотелия роговицы ускоренно погибают, что ведет к отеку роговицы, сни-
жению остроты зрения. Уточняющая молекулярно-генетическая диагностика ДФ и может послужить 
элементом выбора тактики лечения пациента в дополнение к комплексу клинико-функциональных ис-
следований. В связи с этим, актуальным является анализ маркеров, ассоциированных с ДФ. Целью на-
стоящей работы было оценить частоту встречаемости и диагностические показатели девяти однонуклео-
тидных вариантов (single nucleotide variant - SNV) в генах TCF4 (rs613872 и rs17595731), SLC4A11 (c.99-
100delTC, rs267607065, rs267607064 и rs267607066), LOXHD1 (rs113444922) и AGBL1 (rs181958589 и 
rs185919705) и маркера экспансии тринуклеотидных повторов CTG18.1 в российской когорте пациентов с 
ДФ. В исследование было включено 100 пациентов с диагнозом ДФ и 100 пациентов с катарактой (кон-
трольная группа). Для генотипирования SNV использовалась ПЦР и последующее секвенирование про-
дуктов ПЦР по Сэнгеру. Число тринуклеотидных повторов CTG18.1 в гене TCF4 определяли с помощью 
комбинации стандартной ПЦР или ПЦР с праймированием триплетов с фрагментным анализом. Одна 
маркерная аллель rs613872 была детектирована у 70% пациентов с ДФ и 19% участников контрольной 
группы, гомозиготными по маркерной аллели были 8% и 2%, соответственно. Гетерозиготными по мар-
керной аллели rs17595731 были 14% пациентов с ДФ и 2% контролей. Моноаллельная экспансия тринук-
леотидных повторов CTG18.1 (>40 повторов) была детектирована у 67% пациентов с ДФ и у 5% участни-
ков контрольной группы. Обе аллели CTG18.1 были экспансированы только у 5% пациентов с ДФ. Не бы-
ло обнаружено ни одной маркерной аллели исследованных SNV в генах SLC4A11, и LOXHD1, а также 
rs185919705 в гене AGBL1. У одного пациента с ДФ была детектирована маркерная аллель rs181958589 в 
гене AGBL1. Анализ диагностических показателей отдельных маркеров в гене TCF4 и их комбинаций по-
казал, что экспансия тринуклеотидных повторов CTG18.1 является лучшим классификатором ДФ (AUC = 
0,84). Результаты настоящего исследования являются предпосылкой для развития диагностических и те-
рапевтических подходов с использованием маркера экспансии тринуклеотидных повторов CTG18.1. Ис-
следование выполнено за счет гранта Российского научного фонда (проект №17-75-10158). 
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